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はじめに
Y染色体の二次性徴に関する遺伝子の発掘をめざして
DNAに関する多数の研究か発表されている。
古くからY染色体の短腕が皐丸の分化に基本的な役割
を果たす研究はあった 1) 2 )が，ついに， Chengら3)によっ
て， 1992年，撃丸決定遺伝子 (SRY)が決定された。
他方， Y染色体長腕上の二次性徴に関する作用について
はまだ充分判っていないが，精子形成ぺ身長の増加5〉，
ある種の性腺腫蕩6)などの遺伝子があることが推定され
ている。これらの遺伝子決定に関する研究が精力的に進
められている7)8)が，現在のところまだ解明されるに至っ
ていない。
本論文では， 1970年代に開発された染色体分染法で46，
XYq-と同定された症例を収集し， 46， XYq-の二次性
徴に関する臨床症状を今l度検討して， Y染色体長腕に
関する最近のDNA手法による遺伝子研究の知見と照合
することを試みる。
対象と目的
今回， Y染色体長腕欠失と臨床像の相関を明らかにす
るために，分染法が取り入れられて以来の，過去21年間
に発表された46，XYqー の症例報告を対象として， Y染
色体の構造異常と性の分化および他の臨床像との関連を
検討した。
外国文献ではVaharu(1961) 9)らの最初の報告以来，
1992年7月までに43篇あり，本邦では原田 (1978)10)ら
の最初の報告以来9篇がある。対象としたのはパリ国際
会議で染色体分染法の記載法が決定された1971年以降の
文献のうちで，臨床症状の記載のないもの， Y染色体以
外の染色体異常を合併するもの，胎児，英語以外の言語
( 1 ) 
を使用したものを除いた外国文献20篇24症例と日本文献
9篇10症例，合計29篇34症例である。
文献は indexmedicus， catalogue of unbal-
anced chromosome aberrations ln manll)， 中央
医学雑誌，泌尿紀要などに掲載されたものである。
結 果
I 核型による分類
核型により 2群に分類する。 46，XYqーまたは46，X， 
del (Y) (q11)と表示され，ヘテロクロマチン部分か完
全に欠失した症例をAグループとし， 46， X， del (Y) (q 
12)と表示され，ヘテロクロマチンの一部分か残存する
症例をBグループと分類した。 Aグルー フ。は34{9IJ中30例
を占め， Bグルーフ。はわずか4例であった(表1，2)。
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構造遺伝子は無いといわれている
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表 1 46， XYq-と46，X， del (Y) (qll)の症例
文 核 外性器 性腺 「病理所見」 その他の所見献 型
A1 Casperson T 
(1971) 
26 46， X， del (y) (q11) 
委3回妊娠(1回は初期，
2回は後期に流産〉
正常男性 皐丸
A2 MelSner LF 
(1972) 
36 179 
46， X， del (y) (q 11) 
(fam山al)
偽一女性型乳房
MR (IQ-51) 
同核型の兄は4人の子持ち
男性(停留撃丸)
手術後正常
皐丸
A3 TlShler PV 
(1972) 
大人 {丘
46， X， del (Y)(q11) 
(de novo) 
軟骨骨形成異常
マテルンク手変形
正常男性 皐丸
A4 Neu RL 
(1973) 
20 174 
* 46， X， del (y) (q 11) 
(de novo) 
無精子症，肥満
糖尿病
正常男性 皐丸
A 5 Langmald H 
(1974) 
23 I 152 I 46， X， del (y) (q11) 
未婚 | 低 I (de novo) 
皐丸正常男性
A6 Tlepolo L 32 158 I 46， X， del (Y)(q11) |男性 |形成不全皐丸 |無精子症
(1976) イ民
A7 35 172 I 46， X，ω1 (Y)(q11) 男性 形成不全肇丸 iSertoh細胞無 無精子症
Leydlg細胞増」
A8 大人 170 I 46， X， del (y) (q 11) 男性 小皐丸 「線状，Sertoh細胞無J無精子症
A9 35 170 I 46， X， del (y) (q 11) 男性 形成不全皐丸 無精子症
A10 大人 160 I 46， X， del (~)(q11) 男性 *皐丸 無精子症
低| 両3，4， 5指の形成不全
All Yums E 
(1977) 
146 
低
46， X， del (Y)(qll) 正常男性 皐丸 「精子形成不全像」 無精子症36 
A12 Hasen J 
(1978) 
16 低 46， X， del (Y)(qll) 
豊丸 iLeydlg細胞有
萎縮精細管J
Noonan's症候群の特徴
二次性徴遅い， H-Y+ 
正常男性
A13 Kmross J 
(1978) 
32 46， X， del (y) (q11) 正常男性 *皐丸 無精子症
????? 、、????
?
????? 160 
低
46， X， del (y) (q 11) 
(de novo) 
豊丸「萎縮精細管」
MR (自閉症)
女性型乳房
33 男性，女性型恥毛
A15 Cohen G 
(1983) 
26 186 
46， X， del (y) 
(pter-q 11 6 : )
小皐丸(右-3ml，左-4ml)
無精子症
女性型乳房
男性
A 16 Hartung M 
(1988) 
25 176 
46， X， del (y) (between 
q11.21 and q11 23) 
子皐丸 (2x 2 x 1.5cm) 
「精子細胞無」
無精子症
多毛
男性
A 17 Chandley AC 
(1989) 
28 176 
46， X， del (y) (pter-q 11 2) 
:正常男性
DNA検査施行
皐丸「精細管の硝子化
Sertoh細胞のみJ
無精子症
A18原田
(1971) 
48 
139 
低
46， XYq-
長腕部の動原体近位部から
末端の欠失
(de novo) 
低身長，MR，高口蓋
第4・5指短指症
第5駈短指症
二次性徴は正常
正常男性 皐丸
A19広川
(1983) 
男性
小皐丸「小型の精細管，
精母細胞無，
Sertoh細胞のみJ
無精子症33 I 1595 I 46， XYq-
(2) 
ノ./ 
/ 
/ 
A20笹川
(1983) 
A21馬場
(1984) 
A22堀
(1987) 
A23羽間 pt1 
(1987) 
A24 pt 2 
A25 Surana RB 
(1971) 
A26 Telfer M 
(1973) 
A27 Podruch 
(1982) 
A28 Cheng SD 
(1992) 
A29 Ozakl K 
(1990) 
C 1 Barbarmo A 
(1978) 
社会的性女性
文 献
B 1 Kakatl S 
(1973) 
B2 Soudek D 
(1976) 
B3山田
(1979) 
B4藤田
(1983) 
33 
3] 
30 
28 
32 
9 (m) 
死亡
5 
8 
新生児
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161 
156 
170 
153 
低
46， XYq-
del (y) (q1 2)てはと
述へている
46， XYq-
46，XYq-
46， XYq-
160 I 46， XYq-
61 
低
{忌
{丘
46， XYq-(de novo) 
1 (Yp)の可能性もあると
述へている
46， X， del (y) (q 11) 
(父未検査)
46， X， del (Y)(qll) 
(de novo) 
46， X， del (y) (between 
q11 21 and ql1.22) 
(de novo) 
DNA検査施行
男性
男性
男性
正常男性
正常男性
男性
陰嚢無
正常男性
男性
男性，尿道下裂
畢丸「精細管壁の硝子化
精嚢発育不全
精母細胞無J
小皐丸 (3ml)i精母細胞無
Serton細胞のみ」
皐丸「精巣機能障害j
皐丸「精子形成不全像
Leydlg細胞増加」
皐丸「精細管硝子化
精子形成不全像J
無皐丸
皐丸
皐丸
*豊丸
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無精子症
無精子症
無精子症
無精子症
無精子痘
高口蓋，小さい顎
エピカンサス，左股関節脱臼
MR 
MR 
(IQ -81) 
小頭，右下垂，網状皮斑
第5iJl:形成不全， タルウイ
結節，肥満した手と足I MR 
精子形成部位の欠失
4(rn) 1595 I *46，X，del(Y)(q11) 正常男性 皐丸 爪硬化症
両側性下垂症
20 165 
年齢 身長
(y) (cm) 
32 
26 183 
21 161 
1 138 
46， X， del (Y)(q11) 
(famulal) 
女性，腹 (5....6cm)
腹くう外皐丸 iSertoh細胞有|右鼠径へルニヤ
卵巣無 Leydlg細胞有|女性型乳房
精子形成不全像J I父も伺しYq-
表 2 46， X， del (Y) (q12)の症例
核 型 外性器 性腺 「病理所見」 その他の所見
46， X， del (Y)(q12) 
正常男性 皐丸 子供一人
正常Yと比へq12の2/3欠失
* 46， X， del (y) (q 12) 
Qハント無 Cハント有 正常男性 撃丸 妻を殺した
(父未検査〉
46. X， del (Y)(q12) 男性 小皐丸「精原細胞散見，
女性型乳房
父のYq12の65%の欠失 小陰茎 成熟精子極少J
46. X. del (Y)(q12) 男性
Yq12の近位部から末端の 尿道下裂 *皐丸 父と弟も向し;骸型
欠失 (fam山al) 陰茎陰嚢不完全転位
*は記述内容から筆者か推定した
(3) 
-284- 人間福祉学
表3 検査理由
Aクループ(30人)
成人
MR 2(低身長合併1)
低身長 5(不妊合併 1) 
(外性器異常合併1)
不妊 16 
外性器異常
Yの多型
豊丸女性化症候群
性器発育不良
裁判所の要請による
爪硬化症
記載なし
E 年齢構成と検査理由
1. Aグルーフ。
Bクループ(4)
子供 成人 子供
2 
1 
年齢構成はO歳から48歳で，成人25例(表1中番号A
1--A24， + c1) 4)州ト紛 ， 子ども 5例 (A25--A29 
) 3 )30)-ω合計30例であった。
検査の理由(表3)は成人では，精神発達遅滞 (MR)
2例(うち 1例は低身長を合併)， Klinefelterの疑い 1
例，低身長5例(1 {9IJは不妊， 1例は外性器異常合併)，
不妊16例，外性器異常l例， Yの多形 (先天異常の子ど
もあり) 1例，皐丸女性化症候群1例，記載無し 1例で
あった。つまり，成人では不妊を主訴とするものが全体
の64%を占め，次いで低身長が24%を占めていた。子ど
もではMR2例，低身長1例，外性器異常1例，低体重
と爪硬化症の合併1例であった。
2. Bグループ
年齢は1歳から32歳で，成人3例 (B1---B3)ω~紛，
子どもは 1{9IJ (B4)37)であった。
検査理由は，成人では以前にYの多形 (先天異常の子
どもあり)といわれたもの，殺人犯で裁判所の要請によ
るもの，性器発育不良が各1例，子どもは外性器異常が
1例であ った。
直性別
性には社会的性(外性器の性)と内性器の性および性
腺の性があり，それらの性は必ずしも一致しない場合か
ある。
社会的性はAグループとBグループ全体では 1例を除
く33例が男性であった。
Aグループでは30症例中，撃丸女性化症候群 1例
(C1)を除く29例が男性であった。但しA14は女性型恥
(4) 
毛があり，子どもの2例 (A25.A28)は外性器不全型
であった。
Bグループは4例全員男性であ った。但し， B3は性
器発育不良があり， B4は外性器不全型であった。
W 二次性徴
ヘテロクロマチンの部分は個人差が大きく多型を示す
ので，欠失の判定はむずかしい。ヘテロクロマチン部分
を含むY染色体をもっ人は， Y染色体上にある構造遺伝
子に欠失はないとみなした。従って二次性徴の検討対象
としては， Aグループのうち，子どもとc1を除く 24例
(A1-A24)をとりあげた。
1 .性腺
24例全員皐丸をもっていた。24例中の2例 (A1とA
2)は生殖能力があるため正常な皐丸をもっと推定され
る。残り22例中， 8例の撃丸の形態は形成不全型であり，
その形態は8例中5例が小皐丸で、あった。
性腺の病理所見は14例に記載があった。 Sertoli細胞
がないもの2例 (A7， A8)， Leydig細胞増殖3例 (A7，
A12， A23)，線状性腺 1例 (A8)，萎縮精細管 3例
(A12， A14， A19)，精細管の硝子化2例 (A20，A24)， 
Sertoli細胞だけで精母細胞のないもの 2例 (A17，
A19， A21)，精子細胞無し 1例 (A16)，その他精嚢発
育不全1例，精巣機能障害1例などがみられ，精子形成
不全像を呈していた。
2 .精子形成
24例中，無精子症17例 (A4，A6， A7， A8， A9， A10， 
A11， A13， A15， A16， A17， A19， A20， A21， A22， A23 
A24)に性腺未成熟2例 (A12，A14)を加えた19症例
が精子形成不全であった。いいかえると核型 46，XYqー
をもっ症例の79.2%は精子を形成することができなかっ
た。残り 5例のうち 2例は精子形成があり， 3例は記載
がなかった。
3.身長(平均身長-2SDを低身長とする)
24例中22例に身長の記載があり， 9例に低身長がみと
められた。
4 .-身長増加遺伝子と精子形成遺伝子のY染色体上の位
置
身長と精子形成両方とも記載があったのは19例であっ
た。 1例は精子形成能力かあり，正常身長であった。 18
例は精子形成不全を呈した。 18例中正常身長12例，低身
長6例であった。つまり，正常身長66.7%，低身長33.7
%であった。
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考 察
Y染色体上には，性の分化に関する遺伝子として皐丸
決定遺伝子がSRYとして構造決定されたが，二次性徴
に関する精子形成遺伝子，身長増加遺伝子については現
在研究が進められているところである。本研究では， こ
れまでに報告された46，XYq-染色体を有する症例を文
献的に分析し， Y染色体の臨床的意義を検討した。考察
においてさらに最近のY染色体に関するDNA研究の知
見と照合することを試みる。
まず，皐丸決定因子に関しては， 1966年にJacobs
and Ross紛が， Y染色体の短腕にあると主張した。そ
の後DNA遺伝子解析研究の進歩に伴い， 1991年に
Koopmanら39)はラットをつかつて，皐丸決定因子は
Y染色体短腕遠位部の偽常染色体領域の近位側境界付近
に存在するSry(Sex determining region)遺伝子で、あ
ることを証明した。その後，人にもSRY遺伝子の存在
することがCheng(1992)ら3)の研究によって証明され
た。この例については，今回の研究対象 (A28)に含ま
れている。
本研究では，核型46，XYqー をもっ33症例は，男性外
性器をもっていた。これらの症例はすべてY染色体短腕
に異常のないことから， Y染色体短腕に皐丸決定遺伝子
があることを強くうらづける結果となった。 1例(c1)は
皐丸性女性化症候群と診断されていたのでY染色体異常
から除外した。
精子形成遺伝子に関しては， Tiepolo and Zuffardl 
(1976) 4)が最初に， Yq11の遠位端に精子形成をコント
ロールする因子があると主張した。 1986年のVergnaud
ら40)の研究に続く， Gal (1987)41)らの結果を踏まえて，
1988年にAnderssonらωは，生殖力に関連したY染色
体の遺伝子 (AZFfor azoospermia factor; Tiepolo 
and Zuffardi 1976) は， interva16即ちYq11.23の遠
位部にあるとする仮説をたてた。
本研究においては， Bグループの 2例 (B1，B4) は，
Yq11か完全にあれば， Yq12の異常の有無に関係なく精
子形成ができることを証明している。 Aグループの精子
形成不全を呈した19症例はいずれもYq11で切断か生じ
ていた。これらの結果はTiepoloand Zuffardi (1976 
)4)をはじめとするAndersonnら42)の結果と何ら矛盾が
ない。
他方， Andersonnらω)の結果をもとにして本研究の
Aグループの切断部位を再考すると，生殖能力をもっ2
例 (A1，A2)はinterva16より遠位部で切断が生じ，
精子形成不全を呈した19例はinterva15より近位部で切
(5) 
断か生じたものと推定できる O 但し，A15の1例だけは，
Yq11に欠失は無く， しかも正常父のYq11より40%も長
いYq11をもっていると報告していた。精子形成不全は，
切れ端の繊維組織がルーズ、パッキングをおこし，これに
よって遺伝的機能を失ったためだろうと説明している。
Yq11に欠失かなくても，構造異常によって精子形成不
全を呈することを示唆している。
身長増加遺伝子と精子形成遺伝子の染色体上の位置関
係に関しては， Yunl口凶Sら (1977)1
身長増加遺伝子は同じYq1日lにあると主張した。 1988年
のAndersonら紛のl例は無精子症で正常身長の人で
あった。そのY染色体はinterval1--5で， interva16 
を失っていた。
本研究においては，精子形成能力のある l例は正常身
長を有していた。また精子形成不全症例の66.7%か正常
身長となり，残りの33.3%か低身長を呈していた。これ
らの結果から，身長増加遺伝子と精子形成遺伝子は同じ
Yq11に在って， しかも身長増加遺伝子は精子形成遺伝
子より近位部，すなわちにY染色体のinterva15より近
位部にあることを強く示唆する結果となった。
身長増加遺伝子は現在まだ決定されていないが近い将
来に期待できるであろう。
以上，男性決定遺伝子，精子形成遺伝子，身長増加遺
伝子のY染色体上の位置に関するこれまでの主張と本研
究の結果はよく 一致したものとなった。
今後細胞遺伝学的研究とDNA分析的手法を組み合わ
せることによって， Y染色体長腕欠失とその臨床像のよ
り正確な相関が明らかになることを期待したい。
要 約
核型46，XYq-と二次性徴の関連について文献的検索
をおこなった。 1971年から1992年までに本研究に値する
34例の報告があった。 34例のうち30例は，核型 46，
XYqー または46，X， del (Y) (Yq11)であった。 4例は
46， X， del (Yq1わであった。30例中29例は外性器は男
性であった。 1例は女性であったが臨床的検索の結果，
皐丸女性化症候群と診断されY染色体異常から除外した。
46， XYq-の成人の症例の79.2%は精子形成不全であっ
た。精子形成不全の66.7%は正常身長であった。これら
は，身長増加遺伝子は同じYq11にある精子形成遺伝子
よりも近位部にあることを強く示唆する結果となった。
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Summary 
We carried out a literature review of studies on the assoclatlon of 46， XYq-and secondary sex 
developments between 1971 and 1992. Thlrty four cases of 46， XYq-were ldentlhed. Of the thirty four 
cases， thlrty were 46， XYq-karyotype or 46， X， de1(Y) (q11) and four cases were 46， X，del(Y) (q12). 
Twenty-nlne of thirty cases were male external genlta1ia. One case had female external genitaha. 
Of adult probands wlth 46， XYq-， 79.2% were spermatogenesls dysgenesls N ormal stature was 
reported in 66.7% of sterile males. These results support the proposlhon that genes for promoting stature 
a relocated in the proxlmal region rather than the spermatogenesls controlhng gene ln Yq11. 
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